Disgenesia gonádica by Bagnolli, Vicente Renato
VICENTE RENATO BAGNOLLI 
Médico Residente, Departamento de 
Obstetrícia e Ginecologia da F.M.U.S.P. 10 
DISGENESIA 
GONÁDICA 
A primeira sistematização de pacientes 
classificadas como portadoras de disge-
nesia gonádica foi realizada por Turner, 
em 1938, descrevendo um grupo de jo-
vens mulheres com amenorréia primária, 
infantilismo sexual, baixa estatura e mal-
formações somáticas. 
Descrições vagas já haviam sido fei-
tas por Federman (1920-1930), que salien-
tava a ausência congênita de ovários em 
determinado grupo de mulheres. 
Em estudos posteriores, foi se obser-
vando uma grande variedade de mulheres 
que apresentavam gônadas em fitas. 
Albright, em 1942, demonstrou que es-
tas pacientes após a idade esperada da 
puberdade, eliminavam pela urina altos 
teores de gonadotrofinas hipofisárias, fa-
to que responsabilizava a insuficiência 
gonadal como origem da síndrome, con-
firmado posteriormente pelo exame aná-
tomo-pafológico*das gônadas que, micros^ 
copicamente, mostravam apenas tecido 
colágeno do tipo estroma ovariano, des-
providos de elementos germinativos. Ex-
cepcionalmente podemos encontrar raros 
folículos germinativos e, segundo Hauser, 
restos gonádicos do tipo células hilares, 
são observados com maior freqüência. 
Segundo Baramki, a disgenesia goná-
dica é conceituada como uma condição 
caracterizada por gônadas em fita, com 
ausência de células germinativas, e de-
senvolvimento dos órgãos genitais inter-
nos e externos no sentido feminino. 
O termo disgenesia gonadal é a deno-
minação mais atual, tendo sido anterior-
mente chamada de aplasia, agenesia ou 
disgenesia ovariana; essas denominações 
foram abandonadas, pois as gônadas em 
fitas não apresentavam características 
próprias do ovário. 
As disgenesias gonadais são classifi-
cadas em cinco grandes grupos: 
1. Disgenesia gonádica pura — quan-
do apresentam gônadas em fita, estatura 
normal e ausência de malformações; 
2. Síndrome de Turner — pacientes com 
pequena estatura, gônada em fita e pre-
sença de malformações somáticas; 
3. Síndrome de Bonnevie-Ullrich — quan-
do apresentam estatura normal, gônadas 
em fita e presença de malformações; 
4. Síndrome de Roessle — pacientes com 
baixa estatura, gônadas e m fita e ausên-
cia de malformações; 
5. Disgenesia gonádica assimétrica — 
quando apresentam uma gônada em fita 
e, contralateralmente, gônada diferencia-
da precariamente; a estatura variável, 
bem como a presença ou não de malfor-
mações. 
Bahner e col. descreveram paciente fér-
til, com baixa estatura, e cariótipo XO, 
demonstrando como fora dito anterior-
mente, a presença em caráter excepcio-
nal de elementos germinativos nas fitas. 
II. ETIOPATOGENIA 
A etiopatogenia é compreendida em 
dois tópicos principais: a embriologia e 
a citogenética. 
1 Embriologia 
De grande importância foi a pesquisa 
de Jost, que demonstrou, pela remoção 
dos testículos de coelhos em vários es-
tágios da gestação, sem interrompê-la, 
que ocorriam as seguintes influências na 
diferenciação genital: 
1 — Castração antes do 19.° dia, mesmo 
com cariótipo masculino, ocorria a a di-
ferenciação feminina, desenvolvimento de 
útero, tubas, regressão dos duetos de 
Wolff e desenvolvimento dos genitais ex-
externos femininos. 
2 — Castração no 21.° dia, época em 
que já ocorreu a maturação dos duetos 
de Wolff (vesícula seminal e deferente), 
não há regressão das estruturas, mas 
ocorre bloqueio da diferenciação poste-
rior. Os genitais internos são masculinos 
e os genitais externos são femininos. 
3 — Gonadectomia em fases mais tar-
dias, quando já houve diferenciação dos 
genitais externos, o fenótipo será mas-
culino. 
4 — A remoção de ovários de embriões 
com cariótipo feminino não exerce in-
fluência alguma, há desenvolvimento nor-
mal dos duetos de Müller. 
C o m estás observações, ficou clara a 
influência do testículo fetal para a dife-
renciação masculina e inibição da dife-
renciação feminina dos duetos e primór-
dios dos genitais externos. Esta função 
testicular não pode ser considerada como 
endocrinológica, pois a hipofisectomia no 
19.° dia não exerce influência nos geni-
tais internos, porém, impede a masculini-
zação externa. Esse fenômeno foi de-
monstrado pelas seguintes experiências: 
1.°) A remoção unilateral do testículo pro-
move desenvolvimento homolateral dos 
duetos de Müller, havendo porém, virili-
zação externa. 
2.°) A gonadectomia bilateral e a admi-
nistração de testosterona exógena ocasio-
na evolução normal dos duetos de Wolff, 
mas não impede o desenvolvimento dos 
duetos de Müller. 
3.°) Em cultura de tecidos, os duetos de 
Müller diferenciam-se no sentido feminino. 
Conclui-se desses resultados: 
1 O efeito da gônada embrionária é 
local, e mais do tipo indutor ou organi-
zador do que hormonal; 2. Essa indução 
tem componentes separados: a estimula-
ção dos duetos de Wolff e inibição dos 
duetos de Müller, sendo que a testoste-
rona só consegue o primeiro efeito; 3. O 
desenvolvimento dos duetos de Müller 
provém de potencial próprio do cresci-
mento dos primórdios genitais e não do 
efeito do estrógeno materno circulante. 
Segundo Berger e col., o distúrbio em 
fases precoces da embriogênese, que po-
deria levar à diferenciação anômala das 
gônadas, poderia ser oriundo de agressão 
de natureza tóxica, viral ou mesmo de 
origem desconhecida, mas por esse me-
canismo não se poderia explicar o cará-
ter familiar de algumas disgenesias go-
nádicas. 
2. Citogenética 
É importante conhecermos o papel dos 
gonossomos Y e X. Assim, de trabalhos 
em animais e posteriormente comparados 
no homem, ficou demonstrada a necessi-
dade do Y para a diferenciação masculi-
na, de tal forma que na literatura ainda 
não foi descrito nenhum caso de testí-
culo normal na ausência de gonossomo 
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Y. Mas isso não é tudo, visto que exis-
tem pacientes com diferenciação femini-
na portadoras de disgenesia gonádica e 
que poderia ser explicada por um Y de-
feituoso ou por um outro fator local que 
bloqueie a sua expressão. 
Hoje sabe-se que o Y, além de con-
trolar o desenvolvimento da gônada, é 
importante na manutenção da integridade 
somática. Como exemplo temos a alta in-
cidência de abortos 45,X, e os elementos 
assim constituídos que sobrevivem, apre-
sentam inúmeras anomalias somáticas. 
A localização dos determinantes mas-
culinos no Y parece ser no seu braço 
curto. 
O gonossomo X tem situação diferente 
do Y. Conhecem-se cerca de 75 desor-
dens ligadas ao X e, como não são co-
nhecidas as perturbações ligadas ao Y, 
essas anomalias ligadas ao X são chama-
das de ligadas ao sexo. 
Devemos ter conhecimento da existên-
cia de genes dominantes e de genes re-
cessivos; isto é importante, pois os es-
tigmas de caráter dominante manifestam-
se em dose genética única e afetam tan-
to homem como mulher; já os recessivos 
manifestam-se apenas em dose dupla, e 
a maioria deles apenas no homem. 
A presença de um gonossomo X é in-
dispensável para a viabilidade do indi-
víduo. Comparando com os achados da 
síndrome de Turner, tudo indica que, para 
o desenvolvimento do ovário normal, é 
necessária a presença de dois gonosso-
mos X, visto serem as pacientes 45,X por-
tadoras de gônadas em fitas. O braço 
curto do X exerce maior controle que 
o braço longo no crescimento e desen-
volvimento de anomalias, mas são igual-
mente importantes no desenvolvimento 
dos ovários. 
Lyon fez a hipótese de que em alguma 
época da vida fetal, cada célula na mu-
lher, de maneira independente, ao acaso, 
e permanentemente, inativa um dos go-
nossomos X. Esse fenômeno, chamado de 
lyonização do cromossomo X, explica a 
ausência de conseqüência fenotípica 
maior do segundo X. 
Todavia, a hipótese de Lyon deve ser 
considerada com certas restrições, pois 
está demonstrado que o número de X é 
importante, visto serem diferentes os fe-
nótipos nos indivíduos XY, XX, XXY e 
XXX. 
O gonossomo X inativado apresenta-se 
como a cromatina sexual vista junto à 
membrana nuclear de células femininas, 
descrita por Barr em 1949, de grande 
importância no estudo genético. 
De acordo com Federman, as anomalias 
cromossômicas que podem levar ao apa-
recimento de disgenesias gonádicas são: 
1.°) Ausência do segundo cromossomo se-
xual, que pode ser Oriundo da fertilização 
de um gameta haplóide por um gameta 
anormal, ou por perda de um cromosso-
mo após a fertilização, durante as divi-
sões mitóticas. 
2.°) Deleção de parte do gonossomo, 
ou seja, ocorre perda de parte do cro-
mossomo. 
3.°) Translocações, que são as trocas de 
porções dos gonossomos para autosso-
mos e vice-versa. 
4.°) Isocromossomia, para o braço longo 
ou curto dos gonossomos — resultado 
de divisão anômala, onde o centrômero 
divide-se transversalmente, resultando cro-
mossomos com dois braços idênticos. 
5.°) Mosaicismo, que é a presença de 
duas ou mais linhangens celulares em 
um mesmo indivíduo; resulta provavel-
mente da perda na anáfase de um dos 
gonossomos ou também pela não disjun-
ção na primeira divisão do zigoto XX ou 
XY. 
De acordo com 3erger e col., entre as 
anomalias gênicas seria freqüente a heran-
ça gênica autossômica ou ligada ao sexo. 
Kinch e col. acreditam ser a anomalia gê-
nica esporádica mais freqüente. 
III. QUADRO CLÍNICO 
Nas disgenesias gonádicas, a despeito 
das gônadas indiferenciadas, a diferen-
ciação dos órgãos genitais externos e in-
ternos é *eminina. 
1 
Disgenesia gonádica. Genitais externos com virização 
Disgenesia gonádica. Fenótipo sem malformações 
Disgenesia gonádica. Fenótipo com malformações. 
Disgenesia gonádica. Aspecto dos genitais externos 
Como vimos na introdução, existem 
quadros com ou sem malformações, bem 
como estatura normal ou pequena. Nos 
primeiros anos de vida, poderemos obser-
var nas pacientes portadoras de síndrome 
de Turner e Bonnevie-Ullrich, anomalias 
como: linha de implantação baixa dos 
cabelos na nuca, membranas epicantais 
internas, pálato alto e arqueado e exu-
berância de pele cervical, chamada de 
pescoço alado. 
A baixa estatura na síndrome de Tur-
ner e de Roessle pode ser observada na 
época do nascimento, mas salienta-se 
com o desenvolvimento no decorrer dos 
anos, sendo a estatura final quase sem-
pre inferior a 1,45 m. 
Na época da adolescência, independen-
temente do tipo de disgenesia gonadal, 
como foi classificada na introdução, todas 
apresentam sinais e sintomas comuns. 
Assim, na época esperada da puberdade, 
acontece amenorréia primária e a falta 
de sinais oriundos de efeitos estrogêni-
cos. Excepcionalmente essas pacientes 
poderão menstruar esporadicamente, bem 
como desenvolverão mamas e pelos. A 
genitália externa e interna permanecem 
infantis. Nas disgenesias gonádicas pu-
ras, a estatura será normal ou eunucóide. 
Em alguns casos poderemos observar 
a hipertrofia do clítoris e presença de 
pelos, sendo mais freqüentes nas disge-
nesias gonadais assimétricas e nas dis-
genéticas, onde se observa nas fitas ele-
mentos semelhantes às células de Ley-
dig; Baramki sugere que esses sinais an-
drogênicos poderiam advir de hiperfunção 
adrenai. 
Comuns às síndromes de Turner e de 
Bonevie-Ullrich, são as malformações so-
máticas denominadas de hábito Turneria-
no e, entre estas, as mais freqüentes são: 
pescoço alado (64%), implantação baixa 
dos cabelos na nuca, rosto senil, cúbito 
valgo (60%), estenose aórtica (10%), hi-
pertensão arterial (25%), tórax em escudo, 
anomalias renais, doença tireoideana auto-
imune (Hashimoto), diabetes, encurtamen-
to do 4.°e 5,° metacarpianos e outras 
menos freqüentes. 
De acordo com o quadro clínico visto, 
podemos conceituar as disgenesias gona-
dais de forma mais ampla: são pacientes 
com fenótipo feminino, algumas vezes 
com sinais de virilização, suas gônadas 
são em fitas, a genitália externa e inter-
na, bem como a diferenciação dos carac-
teres sexuais conservam as característi-
cas infantis do tipo feminino, a estatura 
podendo ser normal ou baixa e, final-
mente, apresentam ou não malformações 
somáticas. 
IV DIAGNÓSTICO 
A suspeita diagnostica de disgenesia go-
nadal poderá ser feita nos primeiros anos 
de vida ou mesmo na infância, nas pa-
cientes portadoras de anomalias somáti-
cas, conhecidas como de hábito Turne-
riano, ou então na época esperada da 
puberdade, quando não acontecem as 
modificações previstas para esta fase. 
Os antecedentes pessoais ou familia-
res na grande maioria das vezes não nos 
auxiliam na propedêutica. 
O diagnóstico definitivo será obtido com 
o auxílio de exames laboratoriais. 
O estudo citogenético, constando de 
cromatina sexual e cariótipo leucocitário, 
nos mostrará pacientes cromatina negati-
va, cujo cariótipo poderá ser 45,X ou 
46,XY, ou então cromatina positiva, com 
cariótipo 46,XX. 
Alguns casos mostrarão percentagens 
duvidosas de cromatina sexual, que nos 
fará suspeitar de mosaicos, como: 45,X/ 
46,XX, ou 46,XY/ 46,XX, ou outras li-
nhagens. 
Outro exame importante será a pneu-
mopelvigrafia ou laparoscopia, que nos 
mostrará a presença de gônadas em fitas, 
ou gônada em fita, e, contralateralmente, 
uma gônada rudimentar. Nesses exames 
podemos ainda observar o acentuado in-
fantilismo dos órgãos genitais internos e, 
particularmente na Laparoscopia, praticar 
a biópsia das gônadas. 
Fig. 5 — Disgenesia gonádica. Aspecto das mamas após tratamento 
Raios X de mãos e punhos são impor-
tantes para comparáramos a idade óssea 
com a cronológica. 
As gonadotrofinas hipofisárias, como foi 
descrito anteriormente, costumam apre-
sentar-se em níveis elevados após a épo-
ca da puberdade. 
Exames que podem ser realizados, não 
sendo indispensáveis, são: citologia fun-
cional e dosagem de estrógenos e 17-KS, 
que mostram níveis baixos. 
V. TRATAMENTO 
A terapia das disgenesias gonádicas 
fundamenta-se em apoio psicológico, 
orientando a paciente quanto às suas res-
trições e valorizando as suas possibili-
dades. 
O tratamento hormonal é utilizado para 
conseguir-se o desenvolvimento dos ca-
racteres sexuais, bem como ocasionar 
menstruações por privação hormonal. Uti-
liza-se de início ciclos de 21 dias com 
etinil-estradiol 0,1 mg diárias, até conse-
guir-se bom desenvolvimento, época em 
que se adicionará 10 mg diárias de me-
droxiprogesterona, nos últimos 10 dias do 
ciclo artificial, para prevenir-se hiperesti-
mulação estrogênica. 
Nas pacientes com pequena estatura, 
tentou-se usar hormônios de crescimen-
to, porém não surtiu resultados satisfa-
tórios. 
A gonadectomia é uma polêmica. Fe-
derman é favorável à extirpação das gô-
nadas em pacientes que possuam Y no 
seu cariótipo. Baramki refere dúvidas a 
tal conduta. 
Em nosso serviço preconizamos a go-
nadectomia bilateral, visto serem despro-
vidas de funcionamento endócrino e apre-
sentarem tendência a degeneração em 7 
a 9% dos casos, independentemente de 
haver Y ou não no cariótipo. 
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Poluição é doença. 
E tem cura. 
Essa doença chamada poluição 
tem cura. Eseu remédio é 
tecnologia de saneamento 
ambiental. Um remédio que a 
Cetesb fabrica e receita 
diariamente. O trabalho da 
Cetesb é estudar, pesquisar e 
indicar a melhor maneira de 
afastar as criaturas humanas de 
tudo o que esteja sujo, poluído 
ou contaminado., Hoje, a Cetesb 
é a maior empresa latino-
americana desenvolvendo 
tecnologia de saneamento 
ambiental. O ar, o solo e a água estão sob constante vigilância da 
Cetesb em suas múltiplas atividades de saneamento. Eis alguns dos 
serviços que a Cetesb lhe oferece, mesmo que seu projeto ainda 
esteja em fase de planejamento: controle de qualidade do meio 
ambiente; controle de qualidade de materiais e equipamentos 
destinados ao saneamento ambiental, por meio de 
acompanhamento na fábrica, inspeções e ensaios; assistência 
técnica especializada em exames de projetos, supervisão de serviços 
e obras, operação e manutenção de sistemas operacionais; 
treinamento e aperfeiçoamento de pessoal especializado. Você pode 
utilizar todo o conhecimento da Cetesb em saneamento ambiental. 
Êsó nos escrever ou nos visitar. 
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